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Título: BiopatologÍa infantil y juvenil II. 
Resumen 
La actividad que se presenta a continuación es una descripción, en la que aparecen las características más representativas de 
síndromes más habituales con los que nos podemos encontrar. El fin de esta actividad es saber las diferencias, y similitudes que 
presenta cada síndrome. Al final aparece una hoja de vocabulario, en la que aparecen términos utilizados en dicha actividad con el 
fin de saber lo que significa, y tener fluidez con la terminología. 
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Title: Children and young pathobiology. 
Abstract 
The activity that follows is a description, in which the most representative of most common syndromes with which we can find 
features appear. The purpose of this activity is to know the differences and similarities that presents each syndrome. At the end of 
vocabulary sheet, in which there are terms used in this activity in order to know what it means, and have fluency with language 
appears. 
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CROMOSOMOPATÍAS AUTOSÓMICAS Y SEXUALES 
La actividad que se presenta a continuación es una descripción, en la que aparecen las características más 
representativas de síndromes más habituales con los que nos podemos encontrar. El fin de esta actividad es saber las 
diferencias, y similitudes que presenta cada síndrome. 
Al final aparece una hoja de vocabulario, en la que aparecen términos utilizados en dicha actividad con el fin de saber lo 
que significa, y tener fluidez con la terminología.  
TEMA 
Los contenidos del tema dos que van a ser trabajados en las próximas actividades son :  
 Conocer importancia de la discapacidad infantil y juvenil. 
 Presentar diferentes fuentes etiológicas de discapacidad en la infancia. 
 Conocer y comprender la etiología, las limitaciones terapéuticas y las posibilidades de prevención de distintas 
entidades patológicas que pueden producir discapacidad en la infancia. 
 Diferenciar características discapacitantes derivadas del padecimiento de cromosomopatías. 
 Dominar una terminología biomédica relacionados con la discapacidad que permita al maestro interpretar los 
informes médicos del alumnado con discapacidad. 
2. OBJETIVOS 
Los objetivos de este tema, o componentes de las competencias que se desarrollan en este tema concreto, son: 
 Conocer ejemplos de autosomopatias con necesidades educativas especiales.  
 Estudio de cuadros clínicos representativos: Down, Edwards, Patau, Maullido de gato... 
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 Conocer ejemplos de gonosomopatías con necesidades educativas especiales. 
 Estudio de cuadros clínicos representativos: Turner y Klinefelter. 
3. COMPETENCIAS 
Las competencias que se van a tratar con estas actividades son:  
1. Ser capaz de expresarse correctamente en español en su ámbito disciplinar.  
2. Ser capaz de utilizar con propiedad terminología interdisciplinar empleada en el mundo de la discapacidad. 
3. Comprender las características, evolución e implicaciones socioeducativas que aparecen asociadas a los 
principales cuadros de discapacidad en la infancia y aplicar esos conocimientos en la práctica docente. 
4. Conocer y ser capaz de identificar las necesidades educativas especiales asociadas a las distintas formas de 
discapacidad en la infancia. 
Conoceremos a continuación, características básicas de los síndromes más comunes, como por ejemplo: 
SINDROME DE DOWN 
 Trisomía cromosómica en el par 21 
 1 de cada 600 u 800 nacimientos vivos, la mitad de gestaciones terminan en abortos espontáneos. 
 Material en exceso del cromosoma 21. 
 Translación sobre otro cromosoma o el mismo (21) 
 Forman mosaicos (células con 46 cromosomas y otras con 47 cromosomas el mismo organismo) 
 95% de los casos la trisomía es el resultado de una no-disyunción. 
SINDROME DE EDWARDS 
 Trisomía cromosómica en el par18 
 1/5000 a 1/10000 Aumentan con la edad de la madre 
 Material en exceso del cromosoma 18 por: 
 No-disyunción. 
 Trisomía en mosaico. 
 Trisomía 18 asociada a Down. 
 Trisomía en los cromosomas sexuales, el extra se encuentra en el par 18 pero con delección en los brazos. 
 Translocacion. 
 Trisomía es parcial en brazos cortos, síndrome poco específico, sin retraso mental.                  
SÍNDROME DEL MAULLIDO DE GATO 
 Delección parcial del cromosoma 5, en el brazo corto. 
 Poco frecuente, 1/50000 a 1/100000, + en el sexo femenino. 
 La delección puede venir sin antecedentes familiares o por una translocación desequilibrada procedente de uno de 
los progenitores. 
 Cromosoma 5 en anillo 
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SÍNDROME DE WOLF HIRCHHON 
 Delección parcial del cromosoma 4 en el brazo corto. 
 1/50000 fetos. 
SINDROME TURNER 
 Monosomía completa o parcial del cromosoma X. 
 1/2500 neonatos femeninos. 
 Solo se da en mujeres, esta monosomía puede aparecer por una delección parcial del cromosoma X en el brazo 
corto. 
 ÚNICA MONOSOMIA HUMANA COMPATIBLE CON LA VIDA. 
 Monosomia parcial se puede presentar como: 
o Isocromosoma X. 
o Cromosoma en anillo. 
o Delección. 
o Mosaicos. 
 El síndrome se detecta a partir de los 8 años. 
SÍNDROME DE KLINEFELTER 
 Varones con cromosomas X adicionales. 
 1/1000 
 Estatura superior a la media. 
 Ginecomartía. 
 Alteraciones hormonales. 
 Gonadotropinas altas en plasma y orina. 
 Hipogonadismo primario. 
 Esterilidad por azoospermia. 
 Alteración de la espermatogenesis. 
 Hialinación y atrofia de los tubos seminiferos. 
 Los túbulos que contienen espermatogoonios son menos del 5%. 
 Hipogonadismo y alteraciones en los testículos. 
 Microrquidia o anorquidia. 
 Micropene. 
 Criptorquidia. 
 Hipospadias. 
 Falta de caracteres secundarios. 
 Facies redonda mofletuda. 
 Mandíbula triangular. 
 Cifosis y escoliosis. 
 Tienden a la obesidad. 
 Hipogonadismo. 
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 Osteoporosis. 
 Retraso mental en ¼ pacientes. 
 Problemas de personalidad. 
 Psicosis/asma/diabetes. 
 A veces problemas: 
 En lenguaje. 
 La lectura. 
 Memoria verbal. 
 Solucionar problemas. 
 No se detecta hasta parada de la pubertad. 
 A los 11-12 años administración de testosterona. 
 ● 
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